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【要  旨】  
マイクロアレイ染色体検査（ aCGH）の解析で、重複の両端のコピー数がさらに増
えている興味深い染色体構造異常を示す例が 2 例あった。症例 1 は原因不明の精神運
動発達遅滞を認める女児。症例２は原因不明のてんかん及び精神運動発達遅滞を認め
る男児一卵性双生児。  
症例１において Nanopore sequence による全ゲノム解析を行った。 IGV で予測され
る切断点付近のリードを同定し、同リードの情報を得た。その情報を Ribon により視
覚化し、切断・融合点を絞り込んだ。得られた結果は PCR-Sanger  sequence で、コピ
ー数は digital  PCR で確認した。症例２は症例１と同じパターンであると予想し、カ
スタム aCGH で確認した切断点情報から融合点を確認した。  
症例 1・２とも、aCGH では一見複雑に見える構造異常が、たった２つの切断・融合
点で構成されたまったく同じパターンであることが明らかになった。  
切断・融合点に microhomology が存在していたことから、DNA replication メカニズ
ムにより生じたと考えられた。新規の染色体構造異常メカニズムとして報告した。  
